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À minha orientadora, tenho toda gratidão do mundo. Poucos são os que se debruçam 
sobre a árdua tarefa de ensinar, e menos ainda são aqueles dispostos a nos orientar a dar um 
passo mais longe, nos guiando por meio dos caminhos da pesquisa.  
Muito obrigado por toda compreensão e paciência durante todo esse percurso. As 
aventuranças de se pesquisar não são fáceis, mas a senhora as deixou muito mais factíveis do 
que antes.  
Nenhum projeto semelhante iria adiante sem tanta ajuda, conhecimento e paciência. 



































































A distonia é uma síndrome neuromuscular a qual há co-contração de músculos 
agonistas e antagonistas simultaneamente, de maneira sustentada ou intermitente. Isso gera 
movimentos ou posturas, frequentemente, repetitivos¹. Com o decorrer da síndrome, a 
marcha e a execução de outros movimentos voluntários são comumente afetados². 
Essa doença pode virtualmente afetar qualquer parte do corpo, isoladamente ou em 
diversas combinações. Sua progressão ao longo do tempo varia, com subtipos de instalação 
aguda e estática, e outros que são progressivamente lentas, e ainda alguns que progridem em 
etapas ou aparecem de maneira episódica6. 
Após os casos de parkinsonismo, é o tipo de transtorno do movimento mais comum 
em serviços especializados³. Há poucos estudos epidemiológicos sobre essa temática, e a 
maioria deles adotam metodologias muito variadas, principalmente quanto à identificação 
dos casos. As limitações dos estudos já publicados refletem as dificuldades de aplicar métodos 
padronizados para determinação mais precisa da prevalência de distonia³. Estima-se que a 
prevalência de distonia primária na população seja de 16,43 casos a cada 100.000 pessoas no 
mundo³.  
Existe um grande atraso no tratamento devido a dificuldade diagnóstica no cotidiano, 
visto que essa nosologia não está habitualmente no arsenal diagnóstico da maioria dos 
médicos.4;39 Além do difícil reconhecimento, essa entidade clínica usualmente pode ser 
diagnosticado erroneamente como distúrbio psicogênico, visto que pode apresentar 
apresentações de curso paroxístico e muitas vezes sofrer exacerbação clínica associada ao 
estado emocional.5;39 Somado ao quadro clínico pouco específico estão exames 
complementares (neuroimagem e laboratoriais) na maioria das vezes inalterados, afastando 
ainda mais a hipótese de transtorno orgânico em um raciocínio diagnóstico.19;39 
A patogênese do processo de adoecimento ainda é muito incerta, visto que entre os 
estudos existes informações conflitantes. Fato é que se sabe a participação da genética (com 
formas monogênicas e familiares estabelecidas) de fatores ambientais e alterações 
morfofuncionais. Acredita-se que em cada tipo diferente de manifestação clínica exista uma 
forma respectiva de etiopatogenia. Recentemente, há evidências sugerindo um modelo de 
rede motora, em que os diferentes tipos de distonia poderiam ser causados por defeitos em 
diferentes regiões cerebrais8-15. 
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Essa doença pode virtualmente afetar qualquer parte do corpo, isoladamente ou em 
diversas combinações. A última classificação proposta pela força tarefa da sociedade 
internacional de Parkinson e transtornos do movimento (MDS), divide avaliação em dois 
eixos.19;39 O primeiro avalia a parte de apresentação clínica da doença, classificando seu início 
e instalação e progressão ao longo do tempo, com subtipos de instalação aguda e estática, 
outros que são progressivamente lentos, e ainda alguns que progridem em etapas ou 
aparecem de maneira episódica.6;39 Avalia-se, ainda, a distribuição corporal e fatores 
associados19, além de presença ou ausência de fatores desencadeantes ou fatores clínicos 
adicionais, bem como resposta ao tratamento.6 
Os estudos de incidência e prevalência são escassos no Brasil e no mundo, e 
normalmente apontam dados divergentes.21;41;42 Isso se justifica pela grande variação de 
métodos de pesquisa e pela amostra populacional distinta. Os números provavelmente estão 





Hemann Oppenhein, em 1911, foi o primeiro a implementar o termo distonia para seus 
pacientes. Casos parecidos já haviam sido registrados, porém sem o foco e o conhecimento 
na área da neurologia, e com uma visão psiquiátrica. Oppenhein ao analisar quatro pacientes, 
obteve os achados necessários para destrinchar uma nova doença. A descrição foi “o tônus 
muscular era hipotônico em uma ocasião e em outra em espasmo tônico, geralmente, mas 
não exclusivamente, provocado por movimentos voluntários”, e chamou tal condição de 
“dystonia musculorum deformans” e as alterações da marcha proeminentes como “Dysbasia 
lordotica progressiva”21. 
A oficialização da distonia como entidade nosológica só foi feita em 1929, no Décimo 
Encontro Internacional de Neurologia, em Paris. Anteriormente, a distonia era mais estudada 
por psiquiatras, que consideravam hipóteses Freudianas para justificar os achados de postura 
de contorção e desfigurantes22.  
A distonia é atualmente definida como uma síndrome em que há co-contração 
muscular simultânea sustentada ou intermitente de músculos agonistas e antagonistas 
gerando movimentos, posturas ou ambos anormais e, frequentemente, repetitivos.1 Essas 
anormalidades podem posteriormente afetar a marcha e a execução de movimentos 
voluntários.2 
Esse transtorno do movimento ainda é pouco reconhecido na prática clínica, o que 
gera um grande atraso para que se estabeleça o diagnóstico, e consequentemente que se 
institua o tratamento adequado. 4 Além do difícil reconhecimento, essa entidade clínica 
usualmente pode ser diagnosticado erroneamente como distúrbio psicogênico, visto que 
pode apresentar apresentações de curso paroxístico e muitas vezes sofrer exacerbação clínica 
associada ao estado emocional.5 Somado ao quadro clínico pouco específico estão exames 
complementares (neuroimagem e laboratoriais) na maioria das vezes inalterados, afastando 
ainda mais a hipótese de transtorno orgânico em um raciocínio diagnóstico.7 
Estudos de prevalência de distonia no Brasil são escassos, com um fraco sistema de 
notificação e com dificuldade de acesso a serviços especializados. Logo, os dados aqui colhidos 
podem não ser fidedignos com a realidade. Segundo dados recentes, a distonia primária no 
Brasil envolve cerca de 16,43 casos a cada 100.000 pessoas. É o segundo tipo de transtorno 
de movimento mais comum em ambulatórios especializados, ficando atrás apenas de casos 
de parkinsonismo. Os dados internacionais possuem bastante discrepância. Isso se justifica 
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pela grande variação de métodos de pesquisa e pela amostra populacional diferente. Os 
números provavelmente estão subestimados, visto que não são todos os pacientes que 
procuram assistência de tratamento. Foi elaborado um estudo com parentes de pessoas 
diagnosticadas com distonia, e foi avaliado que 25% dos pacientes possuem um parente não 
diagnosticado com tal nosologia.3 
Um estudo Irlandês possui uma taxa convergente com a nossa, estimando a 
prevalência populacional em 17,8 casos a cada 100.000 habitantes, corroborando dados 
nacionais.41 Já na Colômbia, cuja população é mais parecida culturalmente e geneticamente 
com o Brasil, estima uma incidência de 71,4 casos a cada 100.000 habitantes na cidade de 
Antioquia.42  
Essa doença pode virtualmente afetar qualquer parte do corpo, isoladamente ou em 
diversas combinações. A última classificação proposta pela força tarefa da sociedade 
internacional de Parkinson e transtornos do movimento (MDS), divide avaliação em dois 
eixos.19 O primeiro avalia a parte de apresentação clínica da doença, classificando seu início e 
instalação e progressão ao longo do tempo, com subtipos de instalação aguda e estática, 
outros que são progressivamente lentos, e ainda alguns que progridem em etapas ou 
aparecem de maneira episódica.6 Avalia-se, ainda, a distribuição corporal e fatores 
associados6, além de presença ou ausência de fatores desencadeantes ou fatores clínicos 
adicionais, bem como resposta ao tratamento.7 
As distonias são classificadas, de acordo com a Movement Disorders Society, em dois 
eixos, baseados nas características clínicas (eixo 1) e na etiologia (eixo 2). Com relação à 
etiologia (eixo 2), existem diversos fatores que parecem influenciar no processo 
fisiopatológico da distonia. São reconhecidas causas adquiridas ou secundárias, tais como 
acidente vascular cerebral ou mesmo uso de neurolépticos ou doenças degenerativas, como 
Alzheimer, Parkinson, esclerose lateral amiotrófica.19,8 Existem, ainda, diversos estudos 
relativos à diversas evidências dos fatores mono e poligênicos.7,8 Contudo, há ainda muitos 
fatores a ser elucidados e grande parte das distonias fazem parte do grupo denominado 
idiopático. O avanço do conhecimento etiológico e fisiopatológico da doença permite 
classificar as manifestações de maneira mais clara e objetiva21.  
O eixo clínico possui cinco descritores: idade de instalação da doença, distribuição 
corporal, padrão temporal, coexistência de outros sintomas motores e coexistência de 
manifestações neurológicas ou sistêmicas6,21. A idade se divide em lactentes (0-2 anos), 
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infância (3-12 anos), adolescência (13-20 anos), adultos jovens (21-40 anos) e adultos (>40 
anos). Distribuição corporal se dá em focal, segmentar, multifocal, generalizada e 
hemidistonia. É enfatizado que na distonia generalizada é necessário o acometimento do 
tronco e de mais outras duas regiões do corpo. O padrão temporal diferencia o padrão 
progressivo do padrão estático do curso da doença. Além disso, define a variabilidade de 
sintomas, que são: persistente, ação-específica, diurnos ou paroxísticos. Quando também 
ocorrem outras manifestações motoras (exceto tremores), usa-se o termo “distonia 
combinada”, caso contrário, adota-se o termo “distonia isolada”. Na condição de existência 
de outras manifestações neurológicas ou sistêmicas, elas são descritas.21 
O eixo etiológico é descrito caso exista uma doença conhecida no sistema nervoso 
gerando a distonia (com ou sem outros sintomas)21. Abarca fatores ambientais (como trauma, 
drogas ou condição de nascimento), outras doenças neurodegenerativas ou 
neurodisfuncionais (esporádica ou hereditárias), ou mutações genéticas, causando distonia 
monogênica (as formas monogênicas de distonias isoladas são chamadas de DYT’s)6.  As 
formas de distonia herdadas podem ser autossômicas dominantes, autossômicas recessivas, 
recessivas ligadas ao cromossomo X ou mitocondriais. Também há a possibilidade de origem 
psicogênica.21 
 
A classificação genética busca abarcar as síndromes com história natural semelhante 
e com mesma classificação dentro do grupo DYT equivalente (pois possuem supostamente a 
mesma mutação, já sido descoberta ou não.16,21,27 Já são descritos mais de 20 DYT’s, porém o 
loci genético de parte delas ainda permanecem desconhecidos.27 
Existem diversos de tipos genéticos de distonia classificadas atualmente, como os 
discutidos a seguir. Um exemplo de DYT é a DYT1, também chamada de início precoce ou de 
Oppenheim. Ela normalmente se manifesta de maneira isolada (mais comumente em membro 
inferior), início na infância ou adolescência (média de 13 anos), com padrão progressivo, 
acometendo tronco e outros membros, e usualmente poupa face e pescoço. Outro exemplo 
é a DYT12, a Distonia-parkinsonismo rapidamente progressiva, de idade variável, surgimento 
abrupto e progressão rápida de distonia e parkinsonismo, precipitados por stress físico (febre, 
fadiga, exercido prolongado, parto, álcool) ou mental. Possui uma progressão rostro-caudal e 
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sintomas como espasmos distônicos dos membros superiores, distonia orofacial, disartria e 
disfagia.16  
Embora haja divergência na literatura quanto a incidência e prevalência da doença, 
assim como sua distribuição segundo sua classificação, os estudos sempre apontam para os 
mesmos achados: a presença de sintomas psiquiátricos nos pacientes. 21;22;40;44-47 Ansiedade, 
depressão e até transtorno obsessivo-compulsivo podem ser observados com regularidades 
nos acometidos pela doença.44-47 A distonia cervical possui um foco maior nesses estudos. 44 
Essa, pode ser priorizada tanto por sua maior prevalência e facilidade diagnóstica. 41;42 
A fisiopatologia da doença está avançando ao longo dos anos, visto que a 
modernização dos estudos moleculares estão facilitando este processo. É presumido que 
diversas vias estão acometidas, incluindo sinalização de dopamina, transporte intracelular, 
dinâmica do citoesqueleto, regulação transcricional, controle do ciclo celular, funcionamento 
de canais iônicos, metabolismo energético, transdução de sinal e mecanismos de 
desintoxicação.6,39 Infere-se que cada subtipo de distonia possua um mecanismo 
etiopatogênico distinto.7 Um exemplo da alteração da transmissão dopaminérgica, é quando 
ela é afetada no nível da biossíntese de levadopa (que é precursor da dopamina) na distonia 
de DYT56.  
As vias motoras sensorias dos gânglios da base e cerebelotalamo-cortical possuem 
bases funcionais alteradas em pacientes portadores da nosologia. Esses dados foram obtidos 
a partir de estudos com neuroimagem e eletrofisiológicos.26,39 Os gânglios da base estão 
intimamente envolvidos no desenvolvimento da doença, visto que estimulação cerebral 
profunda do globo pálido interno acarreta em melhora clínica.27  
Exames funcionais, como tomografia por emissão de pósitrons (PET), ressonância 
magnética funcional (fMRI), assim como por imagem estrutural do cinza (morfometria 
baseada em voxel) e substância branca (imagem de tensores de difusão) em pacientes com 
distonia isolada, auxiliaram na identificação de mais alterações estruturais.6,26 Reconheceram 
anormalidades funcionais nas áreas corticais envolvidas na execução e preparação de 
movimento, envolvendo tanto gânglios da base quanto áreas sensoriais. Foi constado 
alteração da excitabilidade da área motora principal, da área motora suplementar e do córtex 
pré-motor dorsal.26 Está sendo correlacionado a distonia focal da mão e mudanças no volume 
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de substância cinzenta na área sensório-motora e nos globos pálidos, assim como 
blefaroespasmo, distonia craniana e distonia focal de mão e aumento do volume do 
putâmen.6 Logo se percebe que para cada subtipo de distonia, pode haver uma região cerebral 
principalmente acometida, necessitando de mais estudos para determinar o papel de 7cada 
região cerebral nos subtipos de distonia no ser humano, e que em outros animais está melhor 
estabelecido.7  
Os receptores de glutamato do cerebelo foram alterados em pesquisas com animais, 
acarretando no processo de instalação de distonia em ratos de laboratório. E ainda foi descrita 
uma associação topográfica em relação à administração de agonistas glutamatérgicos em 
regiões do cerebelo. Quando a injeção é aplicada na linha média do cerebelo, repercutem 
manifestações axiais da distonia, enquanto aplicada nos hemisférios, há mais chance de se 
produzir a distonia em membros. A estimulação profunda cerebelar pode reduzir os sintomas 
distônicos, corroborando com os dados anteriormente citados.7 
Há dificuldade na diferenciação entre regiões primariamente acometidas para as que 
foram modificadas devido às conexões entre as vias neuronais.  A partir de estudos em 
humanos, já foram apontadas diversas regiões acometidas no encéfalo. Além do cerebelo e 
gânglios da base, foram apontados o tálamo, córtex cerebral e tronco cerebral nos principais 
estudos. Outras regiões também são citadas em pesquisas, porém com menor frequência 
(como cápsula interna, medula espinal e mesencéfalo). Ainda, essa multiplicidade de achados 
pode estar relacionados a conexão entre as regiões, que frequentemente estão anormais, 
além da remodelação após tratamento.7 O corpo caloso provavelmente está também 
acometido, o qual não consegue produzir ações inibitórias suficientes na comunicação entre 
os hemisférios cerebrais, proporcionando o fenômeno do espelhamento (discutido adiante).39 
Como o próprio nome e definição da doença descrevem, a principal manifestação da 
doença é a distonia (relacionada a contração muscular sustentada ou intermitente, gerando 
movimentos ou posturas anormais).1,6 Pode-se acometer virtualmente qualquer segmento 
corporal, de maneira isolada ou combinada. A depender da intensidade dos sintomas, 
atividades laborativas, incluindo marcha e execução de movimentos complexos, podem estar 
afetados ou até mesmo impossibilitados.2 
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As distonias focais mais comuns são: distonia cervical, blefaroespasmo e cãibra do 
escrivão. Mas ainda assim existem outras com prevalência importante dentro das distonias 
focais, como a distonia laríngea e as distonias de membros.16 
Outros sintomas motores são achados nesses pacientes, descritos a seguir.  Truque 
sensorial ou gesto antagonista, onde estímulos táteis de baixa intensidade são suficientes para 
a normalização da postura do paciente. O overflow (ou transbordamento) é quando a 
contratura muscular distônica se amplia, ultrapassando para a área sã do corpo que possui 
continuidade somatotópica, normalmente induzida por tarefas específicas. E espelhamento 
ocorre quando uma região homóloga hígida realiza uma tarefa específica e a região distônica 
sofre contratura muscular.28,39 Algumas alterações no exame físico também são percebidas 
em pacientes com distonia, como hiperreflexia e padrão extensor no reflexo cutâneo-plantar 
(mimetizando o sinal de Babinski).29  
Diversos sintomas não motores passaram a ser estudados de maneira mais efetiva na 
distonia, também podendo ter participação da neurobiologia dessa nosologia.22  
Diferentes distúrbios psiquiátricos encontram-se mais prevalentes em pacientes do 
que na população em geral, como: depressão, ansiedade, fobia social, transtorno obsessivo 
compulsivo. 22,30,46 A fobia social já é considerada uma comorbidade dentro da distonia, sendo 
que mais de 50% de pacientes com distonia cervical preenchem critérios para tal condição. 
22,30,44,47. Esses achados corroboram para disfunções córtico-límbico-estriatais estarem 
gerando tanto os sintomas motores quanto os transtornos psiquiátricos. 39,44,46 
Ademais, analisa-se se distúrbios do sono estão ligados de maneira primária ou apenas 
secundariamente à distonia. De forma secundária devido a dor causada ou pelos 
medicamentos em uso para seu tratamento. Já primariamente, ambas doenças seriam ligadas 
por um mesmo princípio etiopatogênico. Além disso, a piora do sono está correlacionada com 
sintomas depressivios22,31-33. 
Um dos sintomas mais incapacitantes e mais frequentes em pacientes com distonia é 
a dor, sendo que até 70% dos pacientes com distonia cervical apresentam tal queixa. Existem 
várias hipóteses para tal condição, uma delas é que o mesmo mecanismo fisiopatológico da 
distonia, causa redução do limiar de dor. Também há a possibilidade de alteração do sistema 
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somatossensorial e uma alteração própria de uma via de entrada sensorial aferente, que se 
justificam pelo “truque sensorial”, onde um leve estímulo provoca uma resposta 
exacerbada.22,34  
O déficit cognitivo ainda é uma dúvida quanto a sua correlação com a distonia. São 
descritas em literatura alterações cognitivas (geralmente sutis), como em planejamento 
motor complexo, memória de trabalho visuoespacial, déficit de atenção e fluência categórica. 
Contudo, tais perdas são facilmente justificadas por uso de medicações anticolinérgicas e 
redução da atenção devido às alterações musculares. Poucos estudos confirmaram déficit 
cognitivo, e o único teste em que foi descrita a perda cognitiva foi a Bateria Automática 
Neuropsicológica de Cambridge.22;46 
O diagnóstico da distonia é estabelecido essencialmente com base na clínica do 
paciente, com uma anamnese bem estruturada e exame físico específico.16 Caso o paciente 
se enquadre em alguma doença com o gene já identificado, o teste genético deverá ser 
solicitado, associado a um aconselhamento genético após o resultado.29 A eletromiografia é 
considerada como uma ferramenta diagnóstica auxiliar. Outros exames complementares 
podem contribuir na investigação desta patologia, tais como os potenciais evocados 
somatossensitivos.17 
A eletromiografia pode ser uma ferramenta auxiliar para o diagnóstico de distonia. 
Estudos neurofisiológicos podem demonstrar bursts prolongados (200 ms a 500 ms), 
contração de musculaturas agonista e antagonista assim como da musculatura adjacente com 
contiguidade somatotópica devido à inibição de reflexos espinhais e medulares, de maneira 
anormal.16 Além da eletroneuromiografia, pode-se lançar mão dos potenciais evocados 
somatossensitivos, pois os dois exames são considerados extensões do exame clínico.29  
Embora o diagnóstico possa ser estabelecido rapidamente por médicos experientes, 
na maioria dos casos há atrasos expressivamente longos. Um estudo de 146 pacientes com 
distonia cervical em um centro de atendimento terciário nos EUA revelou um tempo médio 
desde o início dos sintomas até o diagnóstico de 3,7 anos. 18 Outro estudo de 107 pacientes 
consecutivos com distonia laríngea obteve um atraso médio no diagnóstico de 4,4 anos. 16 Os 
longos atrasos para o diagnóstico e a disconcordância diagnóstica entre os neurologistas 
demonstram claramente a necessidade de melhor educação, treinamento e conscientização 
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acerca das distonias. Ademais, o diagnóstico precoce é importante porque algumas distonias 
são tratáveis.18 
Em casos de distonias instaladas na infância, casos com rápida progressão sem 
estabilização dos sintomas e em todos os casos que possuam outros sintomas neurológicos, é 
recomendado que se realize a ressonância magnética, que deve incluir sequências sensíveis 
ao ferro. A tomografia computadorizada é mais sensível e específica quando se trata de 
pesquisa de calcificação dos gânglios da base.29 
Em casos de síndromes específicas, pode-se investigar outras alterações, como 
hematológicas, renais, oftalmológicas e hepáticas, a depender do subtipo diagnosticado ou 
suspeito.29 
A distonia é uma doença complexa, que envolve diversas apresentações fenotípicas 
motoras além de associação com fenômenos não motores. É preciso explorar melhor as 
diferentes características de cada paciente, para tentar esclarecer o mecanismo 
etiopatológico para essa doença e traçar melhores metas de abordagem do paciente baseadas 
em suas reais necessidades.39,46 
Existe um crescente no número de estudos com a temática de distonia na literatura. 
Contudo, alguns aspectos ainda permanecem sem definição clara. Este estudo visa avaliar o 
perfil epidemiológico de pacientes com distonia primária buscando ampliar o conhecimento 
acerca da sua apresentação clínica, desse modo, possibilitando embasamento para posterior 
desenvolvimento de políticas públicas. Sua importância se estabelece no fato de que no Brasil 
não há dados suficientes acerca das características desses indivíduos, impossibilitando 
abordagem direcionada às suas peculiaridades. Sumariamente, é preciso compreender 
melhor a doença, com vistas de atender melhor os pacientes e entender suas necessidades. 
O objetivo do presente estudo é avaliar a prevalência de sintomas não motores em pacientes 
diagnosticados com distonia no ambulatório de referência em distúrbios do movimento do 








Trata-se de um estudo transversal e retrospectivo, do tipo descritivo, aprovado pelo 
Comitê de Ética e Pesquisa do UniCEUB (CAAE: 03633318.0.0000.0023). 
 Tratam-se de dois momentos distintos. No primeiro momento ocorrerá a pesquisa de 
pacientes com diagnóstico de distonia primária, acompanhados no ambulatório de distúrbios 
de movimento do HBDF entre os períodos de janeiro de 2017 a março de 2019. Dentre os 
critérios de inclusão estabeleceu-se idade maior que 18 anos, diagnóstico de distonia primária 
definido por um especialista em distúrbios do movimento com base nos critérios de Albanese 
et al.19.Os critérios de exclusão foram diagnósticos de distonia secundária ou de outro 
transtorno do movimento.19 
Os prontuários dos respectivos indivíduos foram acessados pelo sistema eletrônico de 
prontuários. Os seguintes dados foram coletados: sexo, idade e distribuição corporal de 
sintomas. Os pacientes foram estratificados de acordo com a distribuição corpórea da distonia 
em blefaroespasmo, cervical, cervicofacial, segmentar, focal, hemidistonia e generalizada, 
sendo os termos segmentar e focal utilizados sem associação com a localização, quando se 
tratava de envolvimento dos membros, a fim de criar grupos mais homogêneos para as 
comparações, utilizou-se essa nomenclatura. Os resultados obtidos referentes à coleta de 
dados foram analisados por meio do programa JASP, para comparação de médias obtidas e 
realização de testes estatísticos. 
No segundo momento ocorreu a aplicação de questionários para os pacientes que 
acompanham o ambulatório de toxina botulínica. O paciente respondeu a um questionário 
inicial com dados gerais como idade, sexo, grau de escolaridade, profissão, estado civil, 
dominância manual. Também serão questionadas características da doença, a partir das 
seguintes escalas:20 
• Montreal Cognitive Assessment (MoCA)36 
• Non-motor symptoms questionnaire38  




O teste Montreal Cogntive Assessment  (MoCA) foi projetado em 1996 em estudos de 
Universidade da cidade a qual possuiu o nome, para detectar declínio cognitivo 
precocemente. Avalia função viso-espacial, linguagem, atenção, memória, cálculo e 
orientação. Possui pontuação máxima de 30, tendo limites mínimos variando de acordo com 
a escolaridade e população. Abaixo de 25 pontos já é considerado um comprometimento 
cognitivo leve no Brasil em uma pessoa com ensino fundamental completo, e menor que 21 
pontos com um declínio mais alarmante. 50,51 
O teste Non-motor symptoms questionnaire (NMSS) é um interrogatório sobre as 
queixas não motoras, mas muito envolvidas nos pacientes com distonia. Os temas abordados 
são sobre risco cardiovascular, transtorno de sono e humor, distúrbios gastrointestinais, 
urinários e sexuais e atenção. 38 
A escala hospitalar de ansiedade e depressão (HADS) avalia em 14 perguntas sobre 
sintomas ansiosos e depressivos (metade para cada). A resposta varia de 0 a 4, ao final 
somando as respostas de cada tipo de pergunta. Se a soma total das perguntas for sete ou 
menor, não é considerada ansiosa ou depressiva. Caso seja maior que sete, tem risco de alto 
e acima de 12 pontos praticamente fecha o diagnóstico. 37. Para a pesquisa, classificaram-se 
se pontuassem oito ou mais.  
Na segunda etapa do estudo, foram consignados os diversos testes aplicados, e a partir 
dos mesmos, comparados diversos grupos. Comparações entre os tipos primário e secundário, 
gêneros, distribuição corporal, idade, ansioso, não ansioso e depressivo e não depressivo. 
Para avaliar a relevância estatística os resultados obtidos referentes à coleta de dados foram 







RESULTADOS E DISCUSSÃO 
O espaço amostral inicial consistiu em um número total de 3167 pacientes, os quais 
realizavam acompanhamento no ambulatório especializado em transtornos do movimento. 
Foram compilados dados de 435 pessoas que possuíam distonia e que eram regularmente 
submetidos à aplicação de toxina botulínica. Destes pacientes, 127 se enquadravam nos 
critérios de inclusão e foram selecionados para a pesquisa.  
Entre os indivíduos avaliados na primeira etapa do estudo, 72 eram do sexo feminino 
(53,7%) e 55 do sexo masculino (43,3%). A média de idade foi de 56,4 (18 – 87) anos, conforme 
representado no gráfico 1. Ao se estratificar os pacientes de acordo com a faixa etária, 
considerando como referência a idade de 55 anos, constata-se que o grupo com idade menor 
que 55 anos (54,3%; n= 69) prevaleceu, e o grupo maior que 55 anos representou 45,7% da 
amostra (n= 58). A distribuição de cada tipo de sintomas e seu respectivo perfil epidemiológico 
encontra-se descrita na tabela 1. 
Gráfico 1. Distribuição etária dos pacientes da amostra. 
 
 










(restrito aos olhos) 




Cervicofacial 24 (19%) Feminino: 18 
Masculino: 6 
61 (±11,6) 
Segmentar  22 (17%) Feminino: 13 
Masculino: 9 
49 (±18) 
Focal 6 (4%) Feminino: 2 
Masculino: 4 
42 (±17) 
Cervical 47 (37%) Feminino: 24 
Masculino: 23 
55 (±16) 
Hemidistonia 2 (2%) Feminino: 1 
Masculino: 1 
31 (±10) 
Generalizada 5 (4%) Feminino: 2 
Masculino: 3 
38 (±10) 
N= número total de indivíduos na categoria listada. 
 
A distribuição do tipo de distonia, conforme o sintoma, descrita na literatura consiste 
em focal, segmentar, hemidistonia e generalizada, conforme exposto no gráfico 2. Entretanto, 
ao estratificar a variável focal em blefaroespasmo, cervical e cervicofacial (conforme gráfico 
3), percebe-se que a distribuição fica mais descritiva, visto que o blefaroespasmo e a distonia 
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cervical, apesar de serem distonias focais, são os tipos mais prevalentes e possuem 
características particulares. 
 
Gráfico 2. Distribuição corporal dos tipos de distonia. 
  
Gráfico 3. Distribuição corporal dos tipos de distonia, com estratificação do item focal. 
 
 
Utilizando-se a tabela de contingência e aplicando o teste do qui-quadrado para avaliar 
as variáveis nominais que classificam o tipo de distonia e uma distribuição de faixa etária 
seriada (estratificada em dois grupos: (1) maior que 55 anos e (2) menor que 55 anos), 
percebe-se que se ratifica a diferença de idade entre os grupos encontrada no teste anterior, 











Tabela 3. Tabela de contingência e aplicação do teste qui-quadrado conforme as variáveis 
tipo de distonia e distribuição etária seriada 
Tabela de contingência 
Tipo Classificação idade (anos) Total  
Menor que 55 Maior que 55 
Blefaroespasmo  0 21 21 
Cervical  23 24 47 
Cervicofacial  9 15 24 
Focal  5 1 6 
Generalizada  5 0 5 
Hemidistonia  2 0 2 
Segmentar  14 8 22 
Total  58 69 127 
Teste qui-quadrado 
 Valor Grau de liberdade Valor de p 
Χ²  33.12  6 < .001 
 
Os estudos de incidência e prevalência são escassos no Brasil e no mundo, e 
normalmente apontam dados divergentes.3 Isso se justifica pela grande variação de métodos 
de pesquisa e pela amostra populacional distinta. Os números provavelmente estão 
subestimados, visto que não são todos os pacientes que procuram assistência de tratamento.3 
Estudo de Steeves et al.3, estima-se que a prevalência de distonia primária na população geral 
seja de 16,43 casos a cada 100.000 pessoas no mundo. Foi evidenciado por Bezerra et al.21, 
em estudo realizado no Brasil com 235 pacientes, uma prevalência local de 19,8 casos a cada 
100.000 pessoas. 
A caracterização clínica (eixo 1) da doença permite classificar a doença de acordo com 
sua distribuição corporal. Podem-se identificar as seguintes distribuições: focal, segmentar, 
hemidistonia e generalizada.20,22 No estudo, foi considerada uma distribuição ampliada de 
sintomas, considerando os seguintes tipos: blefaroespasmo, cervicofacial, cervical, focal, 
segmentar, hemidistonia e generalizada. 
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Na amostra a distribuição corporal mais comum consistiu em cervical (37%), seguida 
de cervicofacial (19%), blefaroespasmo (17%) e focal (17%). Se somarmos os dados de todas 
as formas focais descritos nessa pesquisa (categorias cervical, blefaroespasmo e focal), a 
porcentagem total consiste em 58%. Esse dado está em consonância com o que é relatado em 
estudos de Steeves et al.3, Bezerra et al.21 e Novaretti et al.22, nos quais há relatos de que a 
apresentação clínica mais comum era a forma focal. 
É importante salientar que a distribuição mais localizada, ou seja, a forma focal da 
distonia, afeta aspectos da vida diária do paciente, tais como função social e qualidade de vida 
e não está diretamente correlacionada à um menor prejuízo do paciente.6,44,46 
De modo geral, houve maior incidência do sexo feminino na amostra (53,7%), 
informação que coincide com o que consta em relatos literários.25 Entretanto a proporção 
entre os sexos variou conforme a distribuição corporal do sintoma, tais como na distribuição 
isolada focal (2:1), e tendo distribuição semelhante na forma cervical (1:1).  
Com relação à idade, houve diferença estatística significativa entre média de idade da 
distonia tipo blefaroespasmo comparada aos tipos cervical, focal e segmentar. Pacientes com 
blefaroespasmo eram relativamente mais velhos, conquanto que os grupos comparativos 
apresentaram médias de idades menores que 55 anos. Os dados do nosso estudo mostram 
que a distonia generalizada ocorre em idades mais precoces, divergindo de um estudo 
brasileiro, o qual refere que os sintomas de distribuição corporal mais ampla se apresentam 
em idades mais avançadas. 48 
Os achados no presente estudo estão de acordo com as publicações encontradas em 
literatura. Em revisão recente sobre blefaroespasmo foi visto que há uma predominância no 
sexo feminino e com instalação da doença em pessoas com faixas etárias maiores.49 
Esse transtorno do movimento ainda é pouco reconhecido na prática clínica, o que 
gera um grande atraso para que se estabeleça o diagnóstico, e consequentemente que se 
institua o tratamento adequado.4 O planejamento de pesquisas futuras depende do 
conhecimento da população em questão.  
A partir desses dados é possível salientar que grande parte de uma população 
economicamente ativa está afetada, com redução de participação laboral e com significativo 
impacto na qualidade de vida.18 Todo esse contexto contribui para avaliação da importância 
de tratamento à essa doença, visto que o uso de toxina botulínica pode reduzir de maneira 
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significativa a presença de sintomas, podendo impactar diretamente em melhoria 
socioeconômica dessa nosologia. 
Os resultados da segunda etapa estão separados a seguir. Os testes foram feitos de 
maneira distinta devido ao menor número analisado.  
Foram disponibilizados 20 pacientes para a pesquisa, com os quais todos foram 
validados. Foram aplicados os três testes descritos na metodologia, assim como uma 
anamnese mais completa para total entendimento dos pacientes. Foi um total de sete do sexo 
feminino e 13 do sexo masculino, os quais três possuem distonia secundária e 17 primária.  
 
Tabela 4 – Descrição dos escores de ansiedade e depressão 
   
  









Média   55.45  8.100  9.250  58.25  20.90  
Desvio padrão   12.71  4.241  5.098  54.96  4.166  
Mínimo  28.00  2.000  1.000  8.000  11.00  
Máximo   72.00  16.00  17.00  239.0  27.00  
 
Tabela 5– ClassificaÇão dos grupos com ansiedade e depressão 
   Grupo  N  Média  DP  
TOTAL ANSIEDADE HADS   F  7  8.429   2.992   
    M  13  7.923   4.890   
TOTAL DEP   F  7  9.571   5.827   
    M  13  9.077   4.907   
TOTAL NMSS   F  7  68.714   43.725   
    M  13  52.615   61.062   
TOTAL MOCA   F  7  19.000   3.215   






A partir do Teste T de Welch, não foi possível obter nenhum resultado estatisticamente 
significativo (p<0,05) ao se comparar os gêneros e os resultados dos testes do teste HADS, 
NMSS e MOCA (mesmo que de maneira independente). Logo, não se pode afirmar que há um 
sexo com maior risco para quaisquer das variáveis analisadas na pesquisa. As informações nas 
listas anteriores serão amplamente discutidas, de maneira a se separar cada teste.  
Gráfico 4: Distribuição corporal dos tipos de distonia dos pacientes entrevistados 
 
Gráfico 5 e 6: total de casos de ansiedade e depressão (respectivamente), separadas por 
gênero.  
 







Como já descrito anteriormente, apesar da dominância do sexo feminino nos sintomas, 
não possuiu relevância estatística ao se comparar os grupos. Contudo, sintomas de ansiedade 
e depressão são amplamente descritos em literatura, e possuem um impacto de vida 
importante, limitando a vida diária do paciente. Conte descreve diversos impactos, 
fundamentando que quem possui padrões focais de distonia estão mais prejudicados que o 
restante ao se tratar especificamente de ansiedade e depressão. 46,52 
A partir dos dados obtidos, foram realizadas duas tabelas de contingência, para efeito 
de comparação das pessoas diagnosticadas com ansiedade e com depressão e se havia alguma 
correlação com o subtipo de distonia.  
Tabelas 6 e 7: Tabela de contingência de pessoas diagnosticadas com ansiedade e depressão 
(respectivamente) com realização do teste X2. 
 
 
ANSIEDADE   
Tipo de distonia  N  S  Total  
Cervical   5  5  10   
Facial   4  3  7   
Generalizada   2  1  3   
Total   11  9  20   
Teste X2 
   Valor  df  p  
Χ²   0.279   2   0.870   
N   20       
 DEPRESSÃO   
Tipo de distonia  N  S  Total  
Cervical   4  6   10  
Facial   2  5   7  
Generalizada   2  1   3  






ANSIEDADE   
Tipo de distonia  N  S  Total  
   Value  df  p  
Χ²   1.270   2   0.530   
N   20       
Embora classicamente descrito em literatura, não foram estatisticamente significativas 
as diferenças das formas de distribuição corporal para prevalência de ansiedade e depressão 
na população analisada. 46,52 A forma analisada foi diferente da classicamente proposta, além 
do n analisado ser muito restrito. Esses fatos podem desfavorecer os achados.  
Gráfico 7: Diferença de pontuação no teste NMSS entre os gêneros 
 
 
O teste NMSS afere os sintomas não motores, e quanto maior a pontuação, maior a 
gravidade e frequência dos sintomas. É a somatória do produto da gravidade e frequência de 
cada um dos 30 itens interrogados. Logo, há um maior acometimento na população feminina. 
38, As formas generalizadas, em geral, possuem maiores impactos, principalmente de sintomas 
gastrointestinais, urinários e sexuais, enquanto não há um grupo de maior predominância em 
relação aos outros sintomas interrogados. 46,52 
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Gráfico 8: média da pontuação do MoCA separando os gêneros 
 
 
Tabela 8: Comparação entre MoCA e os tipos de distonia. 
ANOVA - MOCA  
  Soma dos quadrados  df  Média dos quadrados F  p  
Tipo de distonia   23.32   2   11.66   0.647   0.536   
Residual   306.48   17   18.03         
 
Como se pode perceber, o declínio cognitivo do grupo feminino é muito mais 
significativo. Porém o p não foi significativo, devido a amostra de deste grupo não estar de 
maneira abrangente para a aplicação do teste T. Porém já se confirma uma possível diferença 
entre os grupos. Essas informações não são classicamente comparadas na literatura atual 
(diferença entre o declínio das funções corticais entre os gêneros), mas abarca uma relevância 
para novos estudos. Todavia, o declínio cognitivo existe nos diversos transtornos do 
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movimento, já comprovado. E conforme a evolução e a gravidade dos sintomas, pior ele se 
torna. 46,50-52 
 
Tabela 9: Comparação entre os tipos primários e secundários e os testes 
Teste T entre amostras independentes 
   W  p  
TOTAL ANSIEDADE   31.00   0.962   
TOTAL DEPRESSÃO  22.00   0.367   
TOTAL NMSS   38.00   0.603   
TOTAL MOCA   37.00   0.669   
Cardiovascular   35.50   0.771   
Sono total   35.00   0.812   
Total humor/cognição   39.50   0.507   
Percepção   30.50   0.921   
Gastrointestinal   27.50   0.699   
Atenção/memoria   27.00   0.668   
Sexual   33.00   0.960   
MISCELANEA   26.50   0.631   
TOTAL VISUAL   40.00   0.468   
Urinário   29.00   0.811   
TOTAL NOME   NaN       
TOTAL ATENÇÃO   44.50   0.243   
TOTAL EVOCAÇÃO TARDIA   35.00   0.809   
TOTAL LINGUAGEM   28.00   0.734   




Classicamente na literatura não há comparação entre os testes. Embora ocorra 
visualmente uma diferença pontual entre cada paciente nos testes de maneira individual, 
quando agrupados de maneira classificatória em primária e secundária, não há diferença 
estatística. Sugere que o impacto na qualidade de vida desses pacientes seja o mesmo, 
independente da forma como foi adquirida tal nosologia.  
CONCLUSÃO 
As informações sobre as diversas manifestações clínicas das distonias cresceram 
dramaticamente nos últimos anos. Isso levou à crescente necessidade de revisar suas 
definições clínicas, a difusão do conhecimento e conscientização sobre a doença. Este estudo 
buscou caracterizar a apresentação de uma amostra. Foi constatado que alguns tipos de 
distonia possuem apresentação em faixas etárias jovens. É necessário que futuros estudos, 
com um número maior, estabeleçam um perfil epidemiológico para pacientes brasileiros, para 
melhor caracterização e manejo desses indivíduos.  
Os dados obtidos na segunda etapa do estudo não foram de relevância estatística, 
porém, sua descrição entre os achados já são de fundamental importância para o 
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“ESTUDO FENOTÍPICO – IMUNOLÓGICO DE PACIENTES COM DISTONIA CERVICOFACIAL ” 
Instituição do pesquisador: Centro Universitário de Brasília 
Pesquisador(a) responsável: Talyta Cortez Grippe  
 
 
Você está sendo convidado(a) a participar do projeto de pesquisa acima citado. O texto abaixo 
apresenta todas as informações necessárias sobre o que estamos fazendo. Sua colaboração neste 
estudo será de muita importância para nós, mas se desistir a qualquer momento, isso não lhe causará 
prejuízo. 
O nome deste documento que você está lendo é Termo de Consentimento Livre e Esclarecido 
(TCLE).  
Antes de decidir se deseja participar (de livre e espontânea vontade) você deverá ler e compreender 
todo o conteúdo. Ao final, caso decida participar, você será solicitado a assiná-lo e receberá uma 
cópia do mesmo. 
Antes de assinar, faça perguntas sobre tudo o que não tiver entendido bem. A equipe deste 
estudo responderá às suas perguntas a qualquer momento (antes, durante e após o estudo). 
Natureza e objetivos do estudo 
• O objetivo específico deste estudo é caracterizar fenotipicamente os pacientes e realizar 
o rastreio de anticorpos antineuronais no soro e no líquor (opcional). 
• Você está sendo convidado a participar exatamente por ser um paciente com diagnóstico 
de distonia. 
 Procedimentos do estudo 
• Sua participação consiste em responder aos questionários, permitir filmagem para estudo 
posterior da fenomenologia do movimento, participar de estudo neurofisiológico e fornecer 
amostra de material biológico para pesquisa. 
• Os procedimento(s) serão divididos em quatro fases e você pode optar por não participar de 
alguma delas:  
o Fase 1 – Coleta de dados com resposta à questionários e filmagem do movimento 
involuntário; 
o Fase 2 – Estudo neurofisiológico, que consiste na captação de atividades musculares 
motoras após a aplicação de um estímulo elétrico de baixa voltagem 
o Fase 3 – Coleta de sangue a partir de punção venosa periférica 
o Fase 4 – Coleta de líquor, a partir de punção lombar com anestesia local. 
• Não haverá nenhuma outra forma de envolvimento ou comprometimento neste estudo. 
• A pesquisa será realizada no Instituto Hospital de Base. 
• No liquor e soro serão avaliados os anticorpos antineuronais: anti-NMDA, anti-CASPR2, 
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anti-AMPA 1/2, anti-LGI1, anti-DPPX, anti-Yo, anti-Hu, anti-Ri, anti-CV2, anti-Ma, anti-
anfifisina, anti-neuronio medulados, anti-neuronios não medulados, anti-ANA, anti-IgLON5 e 
anti-Achr , além de dosagem de citocinas  
Riscos e benefícios 
• Este estudo possui riscos que estão explicitados de acordo com a fase  
o Fase 3 –  Hematomas, lesões locais 
o Fase 4 -  Cefaléia, infecção, dor local 
• Medidas preventivas como realização dos procedimentos em ambiente hospitalar por 
profissionais capacitados e mediante uso de anestesia, com repouso pós-procedimento 
programado serão tomadas durante a realização da punção venosa e da punção 
lombar para minimizar qualquer risco ou incômodo. 
• Caso esse procedimento possa gerar algum tipo de constrangimento, você não precisa 
realizá-lo.  
• Com sua participação nesta pesquisa você além de contribuir para maior conhecimento sobre 
Distonia. 
Participação, recusa e direito de se retirar do estudo 
• Sua participação é voluntária. Você não terá nenhum prejuízo se não quiser participar. 
• Você poderá se retirar desta pesquisa a qualquer momento, bastando para isso entrar em 
contato com um dos pesquisadores responsáveis. 
• Conforme previsto pelas normas brasileiras de pesquisa com a participação de seres 
humanos, você não receberá nenhum tipo de compensação financeira pela sua participação 
neste estudo. 
Confidencialidade 
• Seus dados serão manuseados somente pelos pesquisadores e não será permitido o acesso 
a outras pessoas. 
• Os dados e instrumentos utilizados (questionários, vídeo, laudo do estudo neurofisiológico, 
amostras do sangue e líquor) ficarão guardados sob a responsabilidade de Dra Talyta Cortez 
Grippe com a garantia de manutenção do sigilo e confidencialidade, e arquivados por um 
período de 5 anos; após esse tempo serão destruídos.  
• Os resultados deste trabalho poderão ser apresentados em encontros ou revistas 
científicas. Entretanto, ele mostrará apenas os resultados obtidos como um todo, sem 
revelar seu nome, instituição a qual pertence ou qualquer informação que esteja relacionada 
com sua privacidade. 
Se houver alguma consideração ou dúvida referente aos aspectos éticos da pesquisa, entre em contato 
com o Comitê de Ética em Pesquisa do Centro Universitário de Brasília – CEP/UniCEUB, que aprovou 
esta pesquisa, pelo telefone 3966.1511 ou pelo e-mail cep.uniceub@uniceub.br. Também entre em 
contato para informar ocorrências irregulares ou danosas durante a sua participação no estudo. O 
estudo também foi aprovado pelo comitê de ética do Instituto Hospital de Base e comitê de ética da 
Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG) 
 
Eu, _    _  _  _  _  _  _  _  _  __ RG __  ____  __, após 
receber a explicação completa dos objetivos do estudo e dos procedimentos envolvidos nesta 
pesquisa concordo voluntariamente em fazer parte deste estudo. 
 
(  ) Fase 1 
(  ) Fase 2 
(  ) Fase 3 
(  ) Fase 4 
 
Este Termo de Consentimento encontra-se impresso em duas vias, sendo que uma cópia será 
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ANEXO D:  Escala Hospitalar de Ansiedade e Depressão 
 
 	
 
 
